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Genetisch bedingte Herzerkrankungen bei außerklinischen 

Reanimationen junger Menschen (MAP-OWL-Studie)  
 

der Rettungsdienst kann eine entscheidende Funktion zur Aufklärung leisten  
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Dominierende Ursachen für den plötzlichen Herztod < 50 Jahre  

Primäre Kardiomyopathien    Kardiale Ionenkanalerkrankungen 
 
 
 
       Long-QT-Syndrom 

       Short-QT-Syndrom 
       Brugada-Syndrom 
       Katecholaminerge polymorphe 
       ventrikuläre Kardiomyopathie 
 
 
 
 
 
 
Myokarditis 
Gefäßanomalien 



Kapitel 5 ERC 2015  

Genetische Ursachen eines plötzlichen Herztodes (SCD) bleiben in der klinischen Praxis oft 
unerkannt. 
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MAP-OWL - Molekulargenetische Abklärung des plötzlichen (Herz)todes unter 
50 Jahren in Ostwestfalen-Lippe  

● Prospektive Erfassung aller außerklinischen 

      Reanimationen in der Modellregion 
 

● Sicherung von Biomaterial (Blut) 
 

● Screening auf eine mögliche genetische  

      Ursache des SCD und Beratungsangebote 
 

● Klinische Nachverfolgung, (Obduktion) 
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MAP-OWL - Molekulargenetische Abklärung des plötzlichen (Herz)todes unter 
50 Jahren in Ostwestfalen-Lippe  

Ausschlusskriterien (Auswahl) 
 

● Alter <1, > 50 Jahre 
 

● Trauma / Suizid / Intoxikationen 
 

● Fortgeschrittene chronische Grunderkrankung 
 

● Keine Einwilligung 
 

● STEMI /Myokarditis 

 

 

 



Studienplan MAP-OWL  



Molekulargenetische Untersuchung mittels 174- Gen-Next-Generation-Sequenzier-Panel 
(Illumina)   

● Pathogenetische Untersuchung mittels Hochdurchsatz-Sequenzierung 
 
● Genetische Evidenzklassifikation wurde gemäß Leitlinie des American College of Medical Genetics 

 
● Hohe Integrität der DNA erforderlich 

 
● Entnahme einer Blutprobe vor Ort sichert die hohe Qualität  

        (Autopsie-Biometerial nicht geeignet)  
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Inzidenz aller CPR 11/2017-2019 
(𝞢= 562.904* Ew.) 

 

68 CPR/100.000 Ew. x Jahr 

 

 

Inzidenz der CPR 11/2017-2019 1-

50J.(𝞢= 562.904* Ew.) 

 

9,15 CPR 1-50J./100.000 Ew. x Jahr 

  MAP - OWL (11/2017 - 2019) - Inzidenz der außerklinischen CPR   



MAP-OWL - CPR bis zum 50. Lebensjahr  



MAP-OWL - Gesamtüberleben und Ausschlusskriterien nach CPR bis zum 50. Lebensjahr   



MAP-OWL - Eingeschlossene Patienten  

Total=24

Discharged from hospital

Died on scene

Died in hospital

N= 6
(25%)

N= 9
(37.5%)

N= 9
(37.5%)



Intention to treat 
N = 46 
(Familienmitglieder) 

MAP-OWL - Genetische Klassifikation gem. ACMG-Kriterien   

4  von 6 Patienten mit einer ACMG Klassifikation 4 oder 5 verstarben vor Ort  



MAP-OWL 
Evidenzklassifikation nach Guideline des American College of Medical Genetics (ACMG)  



Familienstammbaum eines 24-Jährigen mit plötzlichem Herztod  
Alte Gründermutation MYBPC3 p.W792V fs X41, die sich in ca. 25% niederländerischer HCM-Patienten 
findet 



Plötzlicher Herztod eines 19-jährigen ohne familiäre Erkrankung (HCM) 

      Interstitielle Fibrose                                            638g   LV-20 mm (Wand)  



FHL1 p.C89X ist X-chromosmal de novo nachweisbar und erklärt die fehlende Familien-Anamnese 

Funktionsverlust des Muskelprotein FHL1 beim 

Indexpatienten 

Immunoblotting Anti-FHL1-AK    Quantitative RT-PCR der FHL1 mRNA-Expression 

Gärtner, Tiesmeier et al. Mol. Genetics & Genomic Medicine (2019) 



Schlussfolgerungen 

Ein interdisziplinäres Protokoll mit Sicherung einer Blutprobe durch den 
Rettungsdienst vor Ort erhöht die Aufklärungsquote des genetisch bedingten 
plötzlichen Herztodes nach CPR junger Menschen. 
 
Nach Berücksichtigung unserer Ausschlusskriterien sollte die Blutentnahme besonders 
dann erfolgen, wenn kein Transport des Patienten mehr erfolgt. 
 
Hierdurch wurde eine humangenetische Beratung Betroffener und/oder ihrer Familien 
primär- und sekundärprophylaktisch in meisten Fällen ermöglicht. 
 
In der Studie konnte nur ein kleinerer Teil der Betroffenen über eine Obduktion 
identifiziert werden. 
 
Künftige ERC-Leitlinien sollten die Sicherung einer Blutprobe von 
CPR-Patienten <50J. unabhängig von der Familienanamnese  
für ein späteres molekulargenetisches Screening empfehlen.  
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